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対象は、2008年 10月～2014年 5月、先端医療センター病院 RP外来で、遺伝カ
ウンセリングの後、研究参加の同意が得られた IRD 患者とその家族 412 名(発端




検出の場合 in silico 解析により機能予測評価した。臨床診断は、各種眼科学的検
査結果と専門外来担当医師の診察に基づいている。既往歴・家族歴等の家系情報
から家系図を描写し、遺伝形式を評価・予測した。対象の疾患は 313/349 人(89.6%)










本邦のより網羅的な RPの遺伝子解析の報告(大石ら, 2014)では、診断率は 36.8%
















色素変性(RP)が代表的疾患(群)で、非症候群性 RP の原因として 50種以上の遺伝子が
特定されている。日本人における IRDの遺伝子変異に関するデータを蓄積し、原因遺
伝子の頻度とその傾向を示すことを目的とした。 
IRD 患者とその家族 412 名(うち発端者 349名)に対し、直接シーケンス法で、既報の
原因遺伝子を解析した。RP以外疾患に対しては、疾患特異的な遺伝子を解析した。検
出された解析結果を複数のデータベース照合と in silico 解析により評価した。臨床診
断は、各種眼科学的検査により総合的に行い、遺伝形式は、既往歴・家族歴を確認し、
家系情報から家系図を描写し、予測した。 
遺伝子解析の結果、RP 患者 157/313 人に変異が検出され、既知病的変異にて 57 人
(18.2%)が遺伝子診断に至った。このうちEYS遺伝子変異による診断が最も多く 28人
(49.1%)であった。新規変異に対しては、家系解析により遺伝子診断を確定した 1家系








 なお、本学位授与申請者は、平成 28年 9月 28日実施の論文内容とそれに関連した
試問を受け、合格と認められたものである。 
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